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遺伝性疾患の病態解明から新しい生命現象を明らかにする
Elucidation of Pathogenesis of Genetic Disorders to Clarify Novel Biological Process
青　　木　　洋　　子
東北大学大学院医学系研究科　遺伝医療学分野
2015年 8月 1日付けで東北大学大学院医学系研究
科　公衆衛生学専攻　遺伝医療学分野教授を拝命しま
した青木洋子です．成澤邦明教授（旧病態代謝学教室），
松原洋一教授（旧遺伝病学分野）の後を引き継ぎ今回
の就任になりました．また大学病院では遺伝科長，遺
伝子診療部長を拝命しております．
1.　遺伝性疾患の病態解明
私が行ってきた研究のテーマは二つあります．一つ
目はがん原遺伝子の生殖細胞系列での遺伝子変異を持
つ先天異常症の原因遺伝子検索と病態解明です．当研
究室では 2005年に，がん原遺伝子 RASの遺伝子変異
によって心奇形や骨格異常を示す先天性疾患がおこる
ことを世界に先駆けて報告しました1,2）．その後，類
似した先天性疾患に次々に RAS/MAPKシグナル伝達
経路に関わる分子の遺伝子変異が同定され，RASopa-
thies（ラソパシー）という新しい疾患概念を提唱す
るに到っています3）．最近は疾患モデルマウスを作成
し，その病態解明と治療法開発を行う研究をシフトし
てきています4,5）．疾患モデルを作製してみると，ヒ
トではわからなかった新しい症状が次々と明らかにな
り，そのメカニズム解明を行うとともに，何とか症状
を和らげる治療薬を開発したいと思うようになりまし
た．疾患の病態解明から，生命の根幹に関わるような
基礎的な生命現象・生命原理を明らかにすることを目
標とし，これからも新しい発見を目指して努力を続け
ていきたいと考えています．
二つ目のテーマは，次世代シークエンサーを用いた
希少性疾患の原因解明です．平成 22年から医学系研
究科・大学病院の先生方と次世代シークエンサーを用
いた全エクソーム解析パイプラインを構築し，様々な
希少遺伝性疾患の原因解明を行ってきました6,7）．平
成 27年からは日本医療研究開発機構の小児未診断プ
ロジェクトにも解析班として参画しています．遺伝性
疾患の原因の解明には疾患の症状や発生メカニズムを
深く理解する必要がありかなりの忍耐と労力を要しま
すが，原因がわかることがその後のフォローや治療を
変えることもあるだけにやりがいのある研究です．こ
れからはゲノム研究を実際の医療の中に還元すること
が必要になりますので，医療への組み入れにも貢献で
きればと考えています．
2.　遺伝子診療部の開設と遺伝医療の実践
これまでは遺伝科単科として遺伝カウンセリングを
行ってきましたが，平成 27年 3月に遺伝子診療部が
東北大学病院に創設され，遺伝科はその中核として活
動することになりました．遺伝子診療部には小児科，
産婦人科，血液免疫科，腫瘍内科，乳腺・内分泌外科，
神経内科，そして東北メディカル・メガバンク機構の
川目裕教授に参画頂き，科を超えた遺伝子診療連携を
行っています．遺伝性疾患の遺伝子診断や診療に関す
るご相談がありましたらいつでもご連絡頂けますと幸
いです．
遺伝性疾患の診療にはさまざまな特殊性があり，配
慮が必要になってきます．遺伝カウンセリングは，「疾
患の遺伝学的関与について，その医学的影響，心理学
的影響および家族への影響を人々が理解し，それに適
応していくことを助けるプロセスである」と定義され
ています．一般に遺伝カウンセリングは臨床遺伝専門
医を含む医師，認定遺伝カウンセラー，看護師，臨床
心理士などさまざまな職種を含むチーム医療として行
われています．当診療部でも臨床遺伝専門医・医師・
認定遺伝カウンセラーが約 90分の遺伝カウンセリン
グの時間をとり，症状・治療法，染色体・遺伝子につ
いて，遺伝形式と再発率について，遺伝子検査・診断
が可能かどうか，患者・家族支援団体の紹介などをお
話ししながら，患者さんやご家族の抱えている問題に
ついて共に考える体制を取っています．当科が設立さ
134 青木 ─ 遺伝性疾患の病態解明から新しい生命現象を明らかにする
れたころは小児科・産婦人科領域の遺伝カウンセリン
グが多かったのですが，現在は家族性腫瘍・結合組織
疾患など成人への遺伝カウンセリングが増加してお
り，より広く院内の診療科の方々と連携が必要になり
ます．さらに昨今は次世代シークエンサーを用いた網
羅的ゲノム解析も行われるようになり，益々遺伝医療
の需要性は増してきています．
3.　今後の展望
疾患の原因や病態を解明することは遺伝性疾患の診
療の第一歩であり，原因が判明したことでその治療法
ががらっと変わるという疾患がこれまでにいくつも存
在しました．これまで希少性疾患の原因解明研究を
行ってきましたが，現在はモデル生物作製を含む機能
解析も力を入れており，疾患研究の中から基礎研究に
も通じるような新たな生命現象を明らかにしていきた
いと思います．また私が大学院生だったころは「オー
ダーメード医療」は夢のまた夢と考えられていました
が，ゲノム研究の成果が実際の医療の中に組み入れら
れる時代がすぐそこまで近づいてきています．是非さ
まざまな職種の方々に連携していただき，最先端の遺
伝医療の実現を目指して行きたいと思います．どうぞ
ご協力のほどよろしくお願いいたします．
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